Fakultni nemocnice v Motole
V uvalu 84/1, 150 06 Praha 5
Laboratoie UBLG
Ustav biologie a lIékaiské genetiky 2. LF UK a FN Motol

Prednosta: Prof. MUDr. Milan Macek, DrSc.
http:// www.fnmotol.cz/ublg/
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Pffeifferiv syndrom (OMIM 101600)

Pfeiffertiv syndrom je vzacny autosomalné dominantn¢ dédi¢ny syndrom charakterizovany kraniosynost6zou
a dalsimi symptomy. Molekularné genetickou pfic¢inou Pfeifferova syndromu jsou patogenni varianty v genu
FGFR2.

Molekularné genetickym vysSetfenim Pfeifferova syndromu pomoci sekvenovani exond 8 a 10 genu FGFR2
je zjistovana pritomnost nejcastéji pozorovanych patogennich variant zodpovédnych za Pfeiffertiv syndrom
v genomové DNA probanda. Prikaz patogenni varianty genu FGFR2 v korelaci s klinickymi symptomy
potvrdi diagnézu Pfeifferova syndromu na molekuldrni tirovni.

Predmétem vySetieni nejsou jiné mozné vzacné mutace genu FGFR2 v jinych exonech genu FGFR2.
Indika¢ni Kkritéria

Vysetfeni indikuje 1ékaf - specialista v oboru lékai'ska genetika.

Diagnosticky test u ditéte nebo dospélého s podezienim na Pfeiffertiv syndrom

Prenatalni vySeteni pro 50% riziko rekurence (patogenni varianta znama u jednoho z rodict)

Prenatélni vySetfeni pro cca 1% riziko rekurence (Pfeiffertiv syndrom v pfedchozi gravidité rodict bez
Pfeifferova syndromu)

Prenatalni vySetfeni pro ultrazvukovy nalez abnormalniho tvaru 1bi u plodu

Analytické metody

Metoda

VySetiované markery/oblasti:

Molekularné genetické vysetfeni Pffeifferova syndromu

metodou sekvenace exonti 8 a 10 genu FGFR2

sekvenovanim dle Sangera, metoda v rozsahu akreditace

Ref.Seq. GenBank NM_000141.5

Exony 8 a 10 (kodony 251-313 a 314-361 a ptislu$na mista
stiihu exond 8 a 10, custom numbering) genu FGFR2

Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v oduvodnénych piipadech)

Doba odezvy (pracovni dny):
Metoda
Bézné Statim

Molekularné genetické vySetieni Pffeifferova syndromu metodou sekvenace
exond 8 a 10 genu FGFR2 sekvenovanim dle Sangera, metoda v rozsahu 30 10
akreditace

Kontaktni Pozadavky na vzorek Odkazy

informace

Oddéleni lékaiské
molekularni genetiky
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UBLG 2. LF UK a FN
Motol,

V uvalu 84/1, Praha 5,
150 06

Centralni prijem
vzorki:
Po-Pa

7:30 a7z 14:30 h

Krev: min. 4 ml do K;EDTA (plod a novorozenci 1 ml, déti 1-2 ml)

Kultivované buiiky plodové vody nebo choriové klky: 20 mg

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnozstvi 20-30

pl

Vzorek oznac¢it minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku. DNA plodu znacit jednoznacné

jako DNA plodu

http://www.ncbi.nlm
.nih.gov/books/NBK
1455/

http://omim.org/entr
y/123500

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni pfiru¢ka UBLG. Transport vzorku

postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.




